OCHOBbI FreHEeTUKWU
yeroBekKa.
MeToAbl nayyeHus

Jlexkmop: oouenm Kagheopui
MEOUUUHCKOU Ouo02uu, K.M.H.
bucynak Tamovana Baraoumupoena



OcHoeHbIe 80MpPOCHI:

1. Ocobennocmu zenemuxu uenogexa
2. Memoouvl cenemuku uenoeexka:
2.1. IJumozenemuueckuii memoo
2.2. bauzneuoewviit memoo

2.3. Memoo oepmamoziupuxu
2.4. buoxumuueckuit memoo

2.5. I'eneanocuueckuit memoo

2.6. Memoo amnuouenmesa
2.7. Memoo /THK-ouaznocmuku




FfeHemuka yesiogeka

ompacJsib 2eHemuKu, MmecHO
cesizaHHasi c aHmpornoJsioa2uel u
MeouyuHou.

'eHemukKky 4esioeeka yC/iI08HO
noopa3odesisirom Ha
aHmMporno2eHeMuKy, usy4aroulyro
HacsieOcmeeHHoOCmMb U
U3MeH4YU80CMb HOPMaJibHbIX
rNPU3HaKoe8 4es108e4eCK0o20
op2aHu3mMma, U 2eHemukKy
MeOUUUHCKYI0, Komopasi usy4yaem
€20 HacsiedCmeeHHY o namoJsio2uro
(6osie3HuU, degpekmnbl, ypoocmea u

ap.).




3adayu meOuuuUHCKoU
2eHemuKu:

ceoespeMeHHOe 8bisiesiIeHUe
Hocumeuiiel 3abosiegaHull cpedu
pooumeiedu,

ebisiesieHuUe 6osibHbIx demeu U
pa3pabomka pekomeHOauyuu no
JiIe4YyeHUro Hacrie0CmeeHHbIX
6os1e3Hell.




LinToreHetTn4yecknm metoa.

LinToreHeTu4ecknm Mmetoq UCMoAbL3YIoT
ONa N3yvyeHus HopmManbHOro Kapmotuna
yerioBeka, a TaKkke npu AnarHoCcTuKe
HacneacTBEeHHbIX 3aboneBaHUN,
CBA3aHHbIX C TEHOMHbIMU "
XPOMOCOMHbIMU MYyTaLMNSAMWN.




N3yuyeHre KapUOTHUIIA IIPOBOIAST C
IMOMOII IO

1) npamozo memooa
2) HenpaAMO20 Memooa

Hpamoit memoo — Henpamou memoo —
OUOTICUUHUMN Mareprall (JJEHKOLUTHI
Marepuan (KJIETKU KPOBH) UCCIIEAYIOT
KOCTHOI'O MO3Ka, IOCJIE
3MOpHOHA, OITYXOJIEH, IPEABAPUTEIBHOTO
IIOJIOBBIX XKEJIE3) KYJIbTUBUPOBAHUSA HA
UCCIIEAYIOT Cpasy IMUTATEJIbHBIX Cpeaax

ITOCJIC ITOJIYUHCHUA



Kapuotun 340p0BOro My>X4uHb




LHumosnozu4yeckuli KOHMpPOJsIb Heobxooum
Os1s1 dua2HOCMUKU XPOMOCOMHbBIX
6os1e3Hel, cesizaHHbIX C aH3ynsiououel u
XPOMOCOMHbIMU Mymauusimul,

Haub6osiee yacmo ecmpeyaromcsi 60s1e3Hb
HayHa(mpucomusi no 21-u xpomMocome),
cuHdpom KnatuHepenmepa (47 XXY),
cuHopowm Lllepwieecko2o — TepHepa (45
XO). lNomepsi yqyacmka oOHOU U3
20MOJ102UYHbIX XpOMOcoM 21-U napsbl
npusodum K 3abosieeaHUIO KpoeU —
XPOHUYECKOMY MU€EsIos1eUKOo3y.



Kapuotun My>K4YrHbI U3 CUHIAPOMOM
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X-xpoMmatuH (Teable bappa) -
IMO CRUPATU3OBAHHAA, 2CHEMUYUECKU
HeakmueHnaa X-xpomocoma.

Koauuecmeo meneuy bappa B siipax
COMATUYECKUX KIIETOK = Kostuuecmeo X-
xXpomocom 6 kapuomune — 1.




bJn3HennoBbIN METO/1

Imom memoo uUcCnoib3yiom 6 2eHemuKe
yenoeeKa 015 6blACHEeHUA CIenenu
HACJ1e0CMEEeHHOI 00yC/108/1eHHOCMU
uccjieoyemvlx npu3HaKoe.

H3yuenue pazeumus u 3ab01e6aemocmu
O1U3HEU 08 0KA3AI0 D0SIbULOEC 8NIUAHUEC HA
NOHUMAHUE CPeObl 603HUKHOBCHUSA
MHO2UX 00n1€e3Hell



bian3HenoBLIM METOO

Ecnu kakoii-mo npu3nak umeem
CX00CMEO0 ¥ 00HOAUYO0BBIX OJIU3HEU08, MO
IMO eCMmb C6UOECMENbCHIBO €20
3A8UCUMOCINU O HACTIEOCMBEHHOCMU
Tak 6 xo0e uccneoosanuit cmano
U368ECMHO, UMO 0J151 603HUKHOBCHUS
maxkux 0one3neil, KaKk Kopb, KOKJAI0U,
BEMPAHKA, OCNA HEOOX00UMO MOTIbKO
UH(eKuUuoOHHOe HaYan0; a 01 NOABGICHUS
maxux 3a00/1eeanuil, KaKk ougpmepus,
napomum, 60CnajieHue 1e2Kux,
noauomueaum, myoepKyies uzpaem posib
HAC1e0CMBEHHbIE CEOUCHBA OP2AHUMA




buoJsiorus 0Jnu3HENOBOCTH

bauszneuvt mocym ovimo
OOHOAUUECBBIMU
(MOHO3UZOMHBIMU) U
pasnoauuesvimu (OU3U2OMHBIMU)
Yacmoma noaenenusn oOau3nenos
y awoei cocmaensem oxkono 1%

(1/3 oonosaiyeswvix, 2/3
PAa3HOAUUEBBIX)




ban3zHenmnl

i3 Monosuzomnvle d1u3neybl
= (MB) passusaromcsi ¢ 00Hol
ON000MBOPEHHOU AUYEKTEMKU
(3ueomuwl), OHU 6ce20a OOHO20
noaa, umerom

100 % oounakoewix 2enos

Ju3zuzomnuwie onuznemot (/[3)
Paz8UBAOMCS C PA3HbIX
AUYEKIeMOK, Kaxtcoas ¢ KOMopbvix
ONI000MBOPSEMC S OMOEIbHBIM
CNepMamo30u0om, OHU UMEIOMm

50 % oounaxoewvix 2eHO8



buoJiorus 0JM3HEIIOBOCTH

Oonosiiyegole 0au3HeUbl 00PA3YIOMCA HA
PAHHUX CIAOUAX OPOOIeHUA 3U20MBbl, KO20a
U3 08YX UIU pexce u3 00abuLezo yucna
o1acmomepos pazeusaromcsa NOJTHOUCHHbLE
opzanuzmol. QOHosluesble DJIU3HEUbI
2CHemu4yecKu uOeHmuUHbl.
Kozoa co3pesaom u 3amem
ONJ1000MBOPAIOMCA PAZHBIMU
cnepmamo3ouoamu 0ee uiu pexce doivuiee
YUCI0 AUUEKIEMOK, DA36UBAIOMCA
 pazHosuuesvle 0JIU3HEUbl
'\ | Pa3noaiiuyeenvie 01u3neuvl CXo0Hbl MEHCOY
! ‘\l co001l He DoJlee uem opamwvs u cecmpul,
POIHCOCHHDBIE 8 PA3HOE 8PEMAL.




MeTtoa aepmaroriinuKu
(rp. derma — koxka, gliphe — pucoBarh)
— 9TO U3yYCHHE pelibedha KOKH Ha
nanblax, JaJ0HIX U IMOJOIIBEHHBIX
ITOBEPXHOCTSX CTOIL.
Pasznenasl nepmMaroriinpuku:
1)/lakmunockonua — uzyuenue y30po8 Ha
NOOYULeHUKax naivlyes).
2)Ilanbmockonusa — uzyyenue pucyHkKo8 Ha
JIAOOHSX
3)IInanmockonua — uzyyernue
oepmamo2nuduku NOOOUIBEHHOU
NOBEPXHOCMIU CIMONDL.




MeTtoa aepmarorian@uKu

Y OOJIBHBIX C CHHAPOMOM JlayHa oTMedaeTcs psij
M3MEHEHMH, TaK, yroj atd y J1ojae ¢ HopMaJbHbIM
KapHOTHUIIOM HE MpeBhIacT 57°, To rpu 0oje3Hu JlayHa oH
pacmupeH u gocturaet 80° u 0onbiie. XapaKTepHbIM
SABJISICTCS U3MEHECHUE CTUOATENIbHBIX CKIIA0K Ha JIAJ0HU. B
HOpPME Ha JIAJIOHU YEJIOBEKA UMEIOTCA 3 KPYIIHbIC
cru0areNbHbIC CKIIAAKU, IpH 0one3Hu JlayHa MpOUCXOIUT
CIUsHHUE 4 U 3 TAIBLEBBIX O0OPO3] B OJIHY ITONEPECUHYIO
oopo3ny.



Metona nepmaranpuku

A. JlagoHb 310pPOBOTO YEIOBEKA
b. JlagoHs O00JILHOTO ¢ cCHUHApPOMOM JlayHa.
[TontepeuHas ckjiagka Ha JIaJoHE, Tpupaauyc atd=81°




bunoxuMuyecku MeTO

Hcrionb3yroT 11 onpeaeIeHus TEHHbBIX
myTanui. HaciencrBeHHbIE 1€ (DEKThI
METa00JIM3Ma MOXKHO JUArHOCTUPOBATh
ITOCPEICTBOM ONPEACICHUSA CTPYKTYPHI
M3MEHEHHOTO OeJIKa WM €T0 KOJINUECTBA,
BBISIBJICHUS J€(PEKTHBIX (PEPMEHTOB WUJIU
OOHapYKEHUS IPOMEKYTOUHBIX IPOIYKTOB
0OMEHA BEIIECTB BO BHEKJIETOYHBIX
KHUJIKOCTAX OpraHus3ma (KpoBH, MOYE,
IIOTE).



buoxumMudecknii MeToj (mpumep)
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AHanu3 amMuHOKUCIOMHBIX NOCIE008AMeEIbHOCMEl
MYMAYUOHHO USMEHEHHbIX DENKOBbIX Yenell 2emMo2100UHA
N0360JIUJL BbIABUMb HECKOJIbKO HACAE0CMBEHHbIX
Ooehexmos. Tak, npu cepnoBUOHO-KIEMOYHOU AHEMUU Y
Yel08eKad AHOMANbHBIU 2eMO2T0OUH BCIeOCMEUE MYM AUl
OMIUUAEMCSL O HOPMATbHO20 3AMEHOU MOAbKO OOHOU
AMUHOKUCTIOMBL (271YMAMUHOBOU KUCTIOMbL HA BATIUH).



[eHeanornvyeckum metopn
bb151 86e0€H 8 HayKy 8 KoHUe XIX
8. ©. [arilbmoHoMm.
. Cap ®psHcuc ManbmoH (aHan.
. Francis Galton; 16 chespars
1822 — 17 ssHeaps 1911) —
aHanuucKuu uccriedoeamerisb,
2eozpaq, aHmporiosoa u
[ICUXos102; 0OCHoB8amersib
ougpgpepeHuyuarbHou
ricuxosioauu U rncuxomempuku.



[eHeanornyeckum metopn - amo
MemooO cocmaeJsieHUs U aHasu3a
pOOOCI/I08HbIX

Cbop ceedeHuUU Ha4uHaemcs om
npobaHoa. NpobaHaoM Ha3bieaemcs
Jl1UYOo, POOOCITO8HYIO KOMOPO20
HeobxooumMo cocmaesume. ViM moxxem
bbimb 60s51bHOU UITU 300pP08bIU YEITOBEK.
bpambsi u cecmpsbl ripobaHoa
Ha3blearomcs cnocamun. ObbI4YHO
pOOO0CII08Has cocmasrisemcs o
OOHOMY MPU3HaKYy.



[[eHeanornyeckKkum merton

TunbiI HacrniedoeaHUSI 2eHHbIX

3abosiesaHuu:
1) ayTOCOMHO-0OMUHAHTHbLIW;
2) ayTOCOMHO-peLieCCUBHbIN;
3) X-cuensfieHHbIN AOMUHAHTHbIWN;
4) X-cuenneHHbIN peLecCUBHLbIU;
5) Y- cuenneHHbIN TUN



Aymocomno-oomunanmmuslitc mun:
1) 001€10T OAMHAKOBO MYKYHUHbI M KEHINUHDbI;
2) NIPU3HAK HACJIEAYETCH M0 BEPTUKAJIH;
3) oauH MM 00a poauTes s 00JABHOI0 pedeHKA
00JILHBI




Aymocommno-peueccuennlit mun:

1) 00J1€r0T OIUHAKOBO MYKYMHbI U KEHIIIUHBI;

2) NPU3HAK HACJIEAYETCH 10 TOPU30HTAIH;

3) poauTesid 00JIbHOT0 pedeHKa MOT'YT ObITh 3/1I0POBBIMM;

4) reH 00J1€3HH NPOSIBJISAETCS TOJIbKO B TOMO3HIOTHOM COCTOSIHUH

(aa)




X-cuensieHHbIU peyeccueHbIU murn:

1) GoneroT Yawe My>XXUYUHbI;
2) MaTb nepepaeT NpuU3HaK CbIHOBbAM, a OTeLl, - AOYKaM.




Y-cuennennviu mun:

1) 00/1€10T TOJIBLKO MYKYNHBI;
2) oTel mepeaaeT NPU3HAK BCEM CHIHOBbAM




JJ1s1 THArHOCTUKHU FEHHbIX 3200/1eBAHUMA MCIOJIb3YIOT
OuoxumuuecKuil, 2eHea102u4eCKuil MeToIabl TeHETHKH,
JTHK-ouaznocmuky U MeTOd aMHUOUCHME3A.

— 9MO UCCIe0068aAHUE
AMHUOMUYECCKOU HCUOKOCMU (K1emoK niooa),
NOJIYyUeHHOU 6 pe3yibmame NYHKUUu MAmKu Ha
14-16 neoene enympuympoonozo pa3zeumus.

AMHHOIIEHTE3 UCIIOJIb3YIOT J1JI:
1. H3yuenusn kapuomuna.
2. Onpeodenenusn nona niooa.
3. buoxumuueckux uccneoosanuii.



amniotic
cavity

centrifuge

biochemical studies
and chromosome analysis

cells from =y ocell culture

amniotic ——=
fluid

Ilynkyusa mamku 015 3ab0pa
amHuuomuyeckou xcuoxkocmu (15-20 mn)



loka3zanusa K amMHuoueHmesy:
1) sxeHmMHBI Tocne 35 NeT (IMOBBIMIEHBIA PUCK
TPUCOMUM IIOAA);
2) KEHIIUHBI, KOTOPHIC YK€ UMEIOT JICTEH.C
XPOMOCOMHBIMHM aHOMAJIUSIMU;
4) KEHIUHBI, KOTOPBIC SIBIISTFOTCSI HOCUTCIISIMU X*
CLICIUICHHBIX 3a00J€BaHUI JJIs1 OOpeACICHUS HOJa
J10/1A;
5) )KEHIIMHBI ¢ YaCThIMU (TpH U 00JIee)
CIIOHTAaHHBIMHU a00pTaMH.



Monekynapnaa ouazHocmuka

Jlokanuzauusn u KJIOHUpoeanue
nocaeoosamenvnocmen 6 /[HK 2enoe
OMKpPbIEAIOM HOBblE  6O3MOINICHOCHU
OUAZHOCMUKU HAC1e0CMEEeHHbBIX
3a001€e6aHU, OCHOBAHHbIE Ha
UCC/Ie006aAHUU MYMAHMHBIX ajle/lei Y
NAUUEeHMOB, YJIICHO8 UX CeMeu Uuau y
npeonoazaemblx 2emepo3uzomHblx

Hocumenieu namoi02uY4ecKux Mymamu?.



Monekynapuasa ouaznocmuka

Ilpenamanvnan ouaznocmuka mosxcem

! Obimob nposedeHa ¢ UCnOIb306AHUEM
MONEKYIAPHBIX MEMO008 AHAU3A HA
CAMbBIX PAHHUX CIMAOUAX PA38UMUA N100A.
Imom memoo npuemjiem 0
OUAZHOCMUKU 00 NOABIEHUA KAKUX-TUOO0
KAUHUYECKUX UAU OUOXUMUUECCKUX
CUMRIOMO8 00/1e3HU
(Oocumnmomamuueckas OUaZHOCMUKQ),



Monekynapnaa ouazHocmuka

a31iuuarom nPpAMy U HenpAMyo
JITHK-0uaznocmuky.

B cenoouacHocmuxe ucnonb3yom cieoyouwue
OCHOBHbBLE NOOXOObL:

- KJIOHUpoBaHue 2ernos u ppazmernmos JTHK c
NOMOUIbIO MEMOO08 PEKOMOUHAYUU,

- onpeoenerHue nocied08amenbHOCmu (hpazmenmos
JIHK;

- 2UOPUOUZAUUIO HYKTIEUHOBBIX KUCTIOM,

- UOCHMUDUKAYUIO PECMPUKYUOHHBIX CAUMO8;

- amnauguxayuro JJHK ¢ ucnonvzoearnuem I[P,

- mpanckpunyuro JIHK ¢ nocneoyroweu mpanciayueti
in Vitro 0J1s aHaau3a 6enKos8o2o npooyKkma.




JIHK-auarsocruka

Anekmpogopes
¢ppacmenmos /[HK &
azapo3Hom 2eje

»12/13/2006




